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associada a artrogripose:

da [iteratura

arthrogryposis:  case  report  and  literature  review

RESUMO

paralisia dos VII e VI pares cranianos, geralmente associada a outras

grupo heterogéneo de alteragdes, sendo caracterizada por extremarigidez

Os autores descrevem um caso de sindrome de Moebius associada a
artogripose multipla congénita, uma situagdo rara, sem relatos prévios na
literatura latino-americana. A sindrome de Moebius ¢é caracterizada por

anomalias 6sseas e musculares, mais freqiientemente localizadas na parte
distal das extremidades. A artrogripose multipla congénita consiste de um

e contratura das articulagdes, associada a hipoplasia ou auséncia de
desenvolvimento muscular e de tecidos moles. Pode ser parte de um
complexo de anomalias congénitas multissistémicas. Uma crianca do sexo
masculino, de cor branca, 3 anos, apresentava estrabismo convergente,
oftalmoplegia, paralisia do VII par craniano e disgenesia da musculatura
lingual, alteragdes compativeis com a sindrome de Moebius. Associada as
alteragdes oculares, foram encontradas alteragdes musculo-esqueléticas
- maos e antebragos em flexao e hipotrofia da cintura escapular - compa-
tiveis com artrogripose. Foirealizado o tratamento cirtirgico do estrabismo
com boa evolucdo pos-operatoria. Sugerimos que, nos pacientes que
apresentam sindrome de Moebius associada a alteragdes congénitas
6sseas e musculares de extremidades, seja investigada a presenca de
artrogripose, pois acreditamos que tal sindrome ndo estd sendo bem
diagnosticada por ser pouco conhecida.

Descritores: Sindrome de Moebius; Artrogripose; Estrabismo; Oftalmoplegia; Relato de caso

INTRODUCAO

A Sindrome de Moebius € caracterizada por paralisia tipo periférica do

VII nervo, na maioria das vezes bilateral, paralisia do VI par, disgenesia da
musculatura lingual e outras anomalias 6sseas e musculares, mais freqiien-
temente localizadas na parte distal das extremidades(".

Esta sindrome foi inicialmente descrita por Von Graefe® em 1880 (citado

por Prieto Diaz J, Souza Dias C, 1986) e, em 1892, Moebius™* (citado por
Prieto Diaz J, Souza Dias C. 1986) reuniu e descreveu 44 casos, motivo pelo
qual a sindrome recebeu seu nome.

Von Graefe (1880) apud Prieto Diaz J, Souza Dias C. Estrabismo Sao Paulo: Roca; 1986.

Von Graefe A, Apud Duke-Elder S. System of Ophthalmology: normal and abnormal development.
London: Henry Kimpton; 1964. p.1032.

Moebius (1892) apud Prieto Diaz J, Souza Dias C. Estrabismo. Sdo Paulo: Roca; 1986.

Moebius PJ: 1888. Apud Duke-Elder: S. System of Ophthalmology. normal and abnormal development.
London: Henry Kimpton; 1964. p.1032.
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A facies destes pacientes € muito caracteristica. A diplegia
facial provoca o aspecto de mascara e o paciente ndo tem
mimica facial. A boca esta sempre entreaberta e os olhos ndo
se fecham, ao tentar fecha-los surge o sinal de Bell. A paralisia
do musculo orbicular da boca e as disgenesias linguais preju-
dicam a fala. Esses fatos, associados a outras anomalias con-
génitas, causam sérios problemas de ordem emocional, que as
vezes sdo interpretados como déficit mental®.

As anomalias oculomotoras sdo varidveis. Na maioria das
vezes, ha paralisia completa dos retos laterais, com conse-
qiiente esotropia e torcicolo compensador. Os retos mediais
podem estar fortemente contraturados. Outras vezes, ha orto-
tropia ou esotropia muito discreta®.

A artrogripose multipla congénita é um grupo heterogéneo
de alteracdes congénitas de etiologias desconhecidas, prova-
velmente multiplas, caracterizada por extrema rigidez e con-
tratura das articulagdes (geralmente em flexdo), associada a
hipoplasia ou auséncia de desenvolvimento muscular e de
tecidos moles. Embora muitas vezes ocorra isoladamente, a
artrogripose pode ser parte de um complexo de anomalias
congénitas multissistémicas®. Anomalias musculo-esquelé-
ticas, genitourinarias, cardiovasculares, gastrointestinais,
otorrinolaringoldgicas e oftalmologicas tém sido associadas
com artrogripose multipla congénita™.

Acreditamos ser importante o relato deste caso, pois, na
revisdo da literatura internacional encontrou-se poucos arti-
gos relacionando sindrome de Moebius e artrogripose, sendo
que nenhuma publica¢do nacional ou sul americana referente
a essa associagdo foi encontrada.

RELATO DO CASO

Um paciente do sexo masculino, branco, de 3 anos, foi
atendido no servigo de oftalmologia do Hospital de Clinicas
da Universidade Federal do Parana por estrabismo desde o
nascimento. Durante a gestag@o, a mée apresentou hemorra-
gias no primeiro trimestre. Nega tentativa de abortamento ou
uso de misoprostol. Parto cesariana, a termo com liquido
amnio6tico meconial. Foi considerado pequeno para a idade

Figura 1 - Pré-operatorio

gestacional e necessitou de entubagdo logo apds o nasci-
mento. Apresentou retardo no desenvolvimento psicomotor.
Possui um irmdo com hidrocefalia. Nega outras alteragdes na
familia.

Ao exame oftalmologico foi detectado estrabismo conver-
gente de 50 PD (Krimsky) com torcicolo compensador. Havia
auséncia de abducdo e limitagdo de aducdo, supra e infra-
ducdo (oftalmoplegia) nos dois olhos. Apresentou refragdo
sob cicloplegia de -0,25 em ambos os olhos e exame fundosco-
pico normal. Como a crianga apresentava dificuldade em se
comunicar, foi utilizado o teste do olhar preferencial através
dos cartdes de Teller para medir a acuidade visual, cujo resul-
tado foi de 20/89 a 38 cm em ambos os olhos. Realizou-se a
prova da duccdo forgada que foi positiva na tentativa de
abdugdo. A tonometria de aplanacdo mostrou uma pressdo
intra-ocular de 16 mmHg no OD e de 12 mmHg no OE. Na
biomicroscopia nao foram observadas alteragdes.

Apresentava outras caracteristicas faciais: dificuldade de
oclusdo palpebral a direita e diferenca no piscar entre os dois
olhos, sendo incompleto e com freqiiéncia menor no olho
direito. Havia ainda atrofia dos musculos da lingua, micro-
gnatia e alteracdes dentarias, associadas a diminuig@o bi-
lateral da mimica facial, caracteristicas compativeis com sin-
drome de Moebius. Apresentava também criptorquidia, pé
torto congénito, maos e antebracos em flexdo associados a
hipotrofia da cintura escapular.

A inteligéncia e fungdo cognitiva eram normais para a idade.

Figura 3 - 6 meses pds-operatorio
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A crianca foi avaliada pelo servico de genética pediatrica
do Hospital de Clinicas-UFPR que diagnosticou artrogripose
multipla congénita. Encontra-se também em acompanhamento
pela ortopedia, neurologia, otorrinolaringologia e cirurgia pe-
diatrica.

O paciente foi submetido a correcdo cirargica do estrabismo
em ato conjunto com cirurgia ortopédica para corre¢cdo de pé
torto congénito. Realizou-se retrocesso bimedial de 7,00 mm.
Durante a cirurgia percebeu-se contratura importante dos mus-
culos reto mediais.

No 1° e no 7° dias pés-operatorio, a crianga apresentava-se
em ortotropia em posi¢ao primaria do olhar sendo que no 30°
dia pds-operatdrio, apresentou estrabismo convergente resi-
dual de 20 PD, e com 6 meses o desvio residual encontrado era
de 10 PD.

DISCUSSAO

Vérias manifestagdes oftalmologicas tém sido descritas em
associacdo com artrogripose multipla congénita (AMC),
sendo a oftalmoplegia a mais comumentemente encontrada na
literatura®.

Aproximadamente 50% dos pacientes com oftalmoplegia
apresentam paralisia facial bilateral, caracterizando sindrome
de Moebius. Existem alguns relatos desta sindrome associada
com AMC®®, Trinta a cinqiienta por cento dos pacientes com
sindrome de Moebius tém anomalias nos membros®.

A etiologia tanto da sindrome de Moebius como da ar-
trogripose ainda ¢ discutivel. H4 alguns estudos demons-
trando que ambas podem ter comprometimento do sistema
nervoso, ¢ outros demonstrando alteragdes do sistema
motor*9-19 Banker, em uma série de 74 casos de artrogripo-
se, encontrou deformidade de origem neurogénica em 93%,
contra 7% de desordem miopatica. Em uma série de 24 casos
de artrogripose reportados por Strehl e Vanesse, demons-
trou-se que 40% eram devidos a miopatia®. Wishnick descre-
veu uma familia na qual 6 pessoas em duas geracdes apre-
sentavam paralisia de VI ou VII nervos cranianos com ano-
malias esqueléticas e/ou digitais associadas, demonstrando
nesta familia associagdo Moebius/artrogripose com heranca
autossomica dominante®.

H4 autores que fazem uma analogia entre a AMC e sindro-
me de Moebius, considerando a sindrome de Moebius uma
“artrogripose bulbar”, na qual pode estar envolvida, assim
como na artrogripose, mais de uma etiologia (nervosa e/ou
muscular). Enquanto na sindrome de Moebius podem estar
afetados o tronco cerebral e/ou musculos derivados do arco
braquial, na artrogripose pode estar envolvida a medula espi-
nhal e/ou musculatura derivada dos somitos®.

Ha também um caso descrito de AMC associada a sindro-
me de Moebius no qual se sugere a possibilidade dessas
condigdes terem uma origem em comum?,

A artrogripose ¢ dividida em tipo I e tipo II. O tipo I cursa
com contraturas distais, sem associacdo com outras anoma-
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lias, a inteligéncia ¢ normal e ha heranca autossomica do-
minante. No tipo II ocorre associagdo com outras anomalias, e
¢ dividido em subtipos de acordo com as anomalias asso-
ciadas®. O subtipo que mais se aproxima do nosso paciente é
o II-D pois cursa com oftalmoplegia, porém nosso paciente
nao apresentava ptose, como ¢ relatado neste subtipo, mas
sim dificuldade de fechamento da palpebra direita.

Alguns artigos sugerem um novo tipo de artrogripose em
que ha oftalmoplegia, retinopatia e heranga autossdémica do-
minante!”, porém o nosso paciente ndo apresentava retinopa-
tia nem historia familiar positiva para ser enquadrado neste
novo tipo de artrogripose.

Ha também relatos de AMC associada a glaucoma juvenil,
glaucoma congénito, atrofia dptica, catarata e triquiase®, ma-
nifesta¢des inexistentes em nosso paciente.

Encontramos também descrito um caso de AMC associada
a paralisia progressiva dos musculos retos laterais e conse-
qiiente esotropia. Também foi observada deterioragao pro-
gressiva do I e V pares cranianos nos primeiros meses de vida.
No presente caso, a mae refere que a crianga nasceu com a
esotropia e que esta ndo aumentou no decorrer dos anos®™.

Embora na revisdo da literatura tenha sido encontrado
associacdo de AMC ¢ sindrome de Moebius, em um dos
relatos® constatou-se a presenga de estrabismo convergente,
sendo que o tratamento realizado ndo foi descrito. Como em
nosso paciente havia esotropia com auséncia de abducdo e
limitagdo da adugdo, optamos por um retrocesso bimedial de
7,00 mm.

Encontramos um relato de AMC associada com Sindrome
de Moebius com exotropia®”, sem oftalmoplegia, em que du-
rante o ato cirurgico apenas algumas fibras do musculo reto
lateral foram encontradas e o musculo reto medial apresenta-
va-se inelastico. Em nosso paciente o musculo reto medial
também se encontrava fortemente contraido.

Quanto a etiopatogenia, tanto para a sindrome de Moebius
quanto para a artrogripose, ndo esta totalmente esclarecida.
Ambas estdo descritas como sendo esporadicas na maioria
das vezes®?®. Embora estejam relatados casos de heranca
autossOmica recessiva na artrogripose®®, encontramos artigos
que demonstram heranga autossdmica dominante’-#!D. O
nosso paciente nao tinha familiares com nenhum tipo de ano-
malia compativel com artrogripose ou sindrome de Moebius,
sendo portanto um caso esporadico.

Sugerimos que, nos pacientes que apresentam Sindrome
de Moebius associada a alteragdes congénitas dsseas € mus-
culares de extremidades, seja investigada a presenca de artro-
gripose, pois acreditamos que tal sindrome ndo esta sendo
bem diagnosticada por ser pouco conhecida.

ABSTRACT

The authors describe a case of Moebius syndrome asso-
ciated with arthrogryposis multiplex congenita, a rare presen-
tation, with no previous reports in the South American litera-
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ture. The Moebius syndrome consists of VII and VI cranial
nerves paralysis, usually associated with other musculoske-
letal anomalies, often situated in the extremities. Arthro-
gryposis multiplex congenita is generally characterized by
rigidity and contracture of multiple joints and sometimes is
associated with other congenital anomalies. The patient was a
3-year-old boy, presenting with convergent strabismus,
ophthalmoplegia, VII cranial nerve paralysis and tongue
musculature deficiencies, alterations consistent with Moe-
bius syndrome. Associated with these alterations, musculos-
keletal abnormalities consistent with arhrogryposis were
found: hands and forearms in flexion and scapular muscular
dystrophy. Surgical treatment was performed in order to
correct convergent strabismus, with good follow-up. The
authors suggest arthrogryposis investigation in all patients
that present with Moebius syndrome, because this associa-
tion is possibly being underdiagnosed.

Keywords: Moebius syndrome; Arthrogryposis; Strabismus;
Ophthalmoplegia; Case report
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